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研 究 目 的  
ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 は 4 6 , X Y を 有 す る 個 体 に お い て ア ン ド ロ
ゲ ン 作 用 不 全 に よ り 外 性 器 の 不 完 全 男 性 化 を き た す X 連 鎖 性 遺 伝 形 式
を 示 す 疾 患 で あ る 。  
ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 の 長 期 経 過 、 精 神 的 性 発 達 、 性 自 認 等 に
関 し て の 報 告 は い く つ か 散 見 さ れ る が 、 病 態 説 明 方 法 と 、 そ の 後 の 本
人 の 精 神 的 性 発 達 、 本 人 /親 の 受 容 等 と の 関 連 に 注 目 し 検 討 し た 報 告 は
な い 。 た と え ば 、 X Y と い う 核 型 、 精 巣 の 存 在 を 説 明 す る こ と は 、 そ の
時 期 、 患 児 の 年 齢 、 表 現 方 法 な ど に よ っ て は 本 人 、 お よ び 両 親 に 混 乱
を 与 え る 可 能 性 が 想 定 さ れ る が 、 具 体 的 な 指 針 、 報 告 は な い 。 実 際 、
成 人 例 で の 病 態 説 明 を 受 け た 後 、 自 殺 し た 医 学 部 学 生 の 報 告 が 父 か ら
さ れ て い る 。  
今 回 、 本 症 に お い て 核 型 、 精 巣 を 含 む 説 明 内 容 、 そ の 後 に 本 人 の 精
神 的 性 発 達 、 性 自 認 、 性 的 指 向 、性 役 割 と 本 人 /両 親 の 受 容 を 検 討 す る
こ と を 目 的 と し 後 方 視 的 に 調 査 し た 。  
 
研 究 方 法  
対 象 は ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 遺 伝 子 変 異 が 確 定 し て い る 4 6、X Y の 核 型
を も つ 1 2 症 例 （ 養 育 性 女 児 8 例 、 養 育 性 男 児 4 例 、 2 歳  4 ヶ 月 ‐ 3 2
歳  7 ヶ 月 、 1 家 系 例 を 含 む ） と 、 そ の 親 1 1 例 で あ る 。         
症 例 1 , 2 , 3 , 9 , 1 0 , 1 1 に つ い て は 旧 都 立 清 瀬 小 児 病 院 か ら の 古 い 症 例
で は 、 養 育 性 女 児 と そ の 親 に は 精 巣 、 核 型 に は 言 及 せ ず 、 未 熟 な 性 腺
が あ り 摘 出 を 要 し 、 子 宮 、 膣 の 一 部 も 未 熟 で 形 を な し て い な か っ た と
説 明 を 行 っ た 。そ れ 以 外 他 施 設 で は 男 性 ホ ル モ ン が 作 用 し に く い 体 質 、
病 気 で あ る と 説 明 を 行 っ て い る 。 他 施 設 の 症 例 の 中 で 養 育 性 女 児 の 5
例 の 親 に 対 し て は 、 精 巣 、 核 型 に 言 及 し た 説 明 が 行 わ れ 説 明 方 法 と は
異 な っ て い た 。 今 回 の 対 象 で の 説 明 は 医 師 が 行 い 、 心 理 療 法 士 、 児 童
精 神 科 医 師 、 カ ウ ン セ ラ ー 、 ソ ー シ ャ ル ワ ー カ ー の 関 与 は な か っ た 。  
カ ル テ 及 び 主 治 医 、患 者 、親 へ の 聞 き 取 り に よ り 後 方 視 的 に 説 明（ 特
に 核 型 、 精 巣 の 説 明 ） の 時 期 、 方 法 、 疾 患 の 受 容 、 精 神 的 性 発 達 、 性
自 認 、性 的 指 向 、性 役 割 に つ い て 検 討 し た 。 精 神 的 性 発 達 に 関 し て は 、
D S M -Ⅳ - T R の 性 同 一 性 障 害 の 基 準 を も と に 判 断 し た 。本 人 へ 詳 細 な 説 明
が さ れ て い な い 症 例 に お い て は 本 人 の 精 神 的 性 発 達 、 性 役 割 、 親 へ の
説 明 方 法 と 受 容 （ 疾 患 を 理 解 す る 、 養 育 性 を 混 乱 な く 受 け 入 れ る ） を
検 討 し た 。 本 人 へ の 説 明 が あ る 程 度 さ れ て い る 症 例 で は 、 本 人 へ の 説
明 方 法 と 本 人 の 受 容 、 精 神 的 性 発 達 、 性 自 認 、 性 的 指 向 、 性 役 割 に つ
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い て 主 治 医 が 判 断 し た 。  
 
研 究 結 果  
（ １ ）  養 育 性 女 児 8 例 と そ の 親 に つ い て の ま と め  
8 例 の 思 春 期 前 の 精 神 的 性 発 達 は  D S M -Ⅳ - T R の 性 同 一 性 障 害 の 基 準
に 該 当 す る 項 目 は 存 在 し な か っ た 。 8 例 の う ち 4 例 が 思 春 期 年 齢 を 過
ぎ 、 本 人 に 対 し 核 型 、 精 巣 に 言 及 し な い 説 明 が 行 わ れ た 。 こ れ ら 4 例
は 大 き な 混 乱 を き た す こ と は な く 、D S M -Ⅳ - T R の 性 同 一 性 障 害 の 基 準 に
該 当 す る 項 目 も な く 、 性 自 認 は 女 性 で あ り 、 女 性 的 性 役 割 に 一 致 し た
行 動 、 発 言 を し て い た 。  
8 例 の 親 の う ち 3 例 が 核 型 、精 巣 に 言 及 し な い 説 明 が 行 わ れ た 。そ の
3 例 の 受 容 は 良 好 で あ っ た 。残 り の 5 例 に は 核 型 、精 巣 に 言 及 し た 説 明
が 行 わ れ た が 2 例 は 親 の 受 容 は 良 好 で あ っ た 。2 例 の う ち 1 例 は 同 胞 例
の 姉 の 存 在 の た め 受 容 は 良 好 で あ っ た 。 核 型 、 精 巣 に 言 及 し た 説 明 を
行 っ た 5 例 中 3 例 の 親 に 混 乱 を 生 じ た 。2 例 は 受 容 に 時 間 を 要 し 、再 三
再 四『 こ の 子 、男 の 子 な ん で す よ ね 』な ど の 発 言 が み ら れ た 。 1 例 の 母
は 躁 う つ 病 治 療 中 で あ っ た が 、 病 態 説 明 の 1 ヵ 月 後 に 自 殺 し た 。  
（ ２ ）  養 育 性 男 児 4 例 と そ の 親 に つ い て の ま と め  
4 例 の 思 春 期 前 の 精 神 的 性 発 達 は D S M -Ⅳ - T R の 性 同 一 性 障 害 の 基 準
に 該 当 す る 項 目 は 存 在 し な か っ た 。4 例 の う ち 2 例 が 思 春 期 年 齢 を 過 ぎ
本 人 へ 、 核 型 、 精 巣 に 言 及 し た 説 明 が 行 わ れ た 。 大 き な 混 乱 を き た す
こ と は な く 、D S M -Ⅳ - T R の 性 同 一 性 障 害 の 基 準 に 該 当 す る 項 目 も な く 性
自 認 は 男 性 で あ っ た 。 親 へ は 全 例 に 核 型 、 精 巣 に 言 及 し た 説 明 が 行 わ
れ た が 、 受 容 は 良 好 で あ っ た 。  
 
考 察  
ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 に お け る 精 神 的 性 発 達 、性 自 認 に つ い て 、
完 全 型 で は 養 育 性 と 一 致 し 、 部 分 型 、 軽 症 型 で も 多 く の 例 で 養 育 性 に
一 致 す る と い わ れ て い る 。 今 回 の 結 果 は 過 去 の 報 告 と 同 様 で あ っ た 。
本 人 へ は 思 春 期 年 齢 以 降 に 説 明 が 行 わ れ た が 、 説 明 に よ り 精 神 的 性 発
達 、 性 自 認 に 変 化 を き た す こ と は な か っ た 。                     
患 者 お よ び そ の 両 親 へ 病 態 、 診 断 を い つ ど の よ う に 告 げ る か に つ い
て は 一 定 の 指 針 が な い 。 L a w s o n  W i l k i n s  P e d i a t r i c  E n d o c r i n e  S o c i e t y  
と t h e  E u r o p e a n  S o c i e t y  f o r  P e d i a t r i c  E n d o c r i n o l o g y か ら 出 さ れ た
性 分 化 異 常 症 の コ ン セ ン サ ス 文 書 で も 具 体 的 な 病 態 説 明 の 時 期 、 方 法
の 記 載 は な い 。  
本 症 に 関 し て は 旧 清 瀬 小 児 病 院 で は 、 精 巣 、 核 型 に は 言 及 せ ず 、 未
熟 な 性 腺 が あ り 摘 出 を 要 し 、 子 宮 、 膣 の 一 部 も 未 熟 で 形 を な し て い な
か っ た と 、 不 安 を 与 え に く い よ う な 説 明 を 行 っ た が 、 こ れ ら は 時 代 と
と も に 変 化 し て い る 。 す な わ ち 、我 々 は 、現 在 で は 5 年 前 と は 異 な り 、
不 安 を 与 え に く く す る 言 葉 /説 明 方 法 は 用 い る も の の 、事 実 を 診 断 確 定
時 か ら 情 報 と し て 伝 達 す る こ と を 重 視 し 、 染 色 体 結 果 、 精 巣 の 存 在 に
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言 及 し た 説 明 を し て い る 。実 際 、こ の 研 究 の 後 に 診 断 し た 2 例 の 4 6 , X Y
養 育 性 女 児 の ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 例 の 両 親 に は 、 X Y、 精 巣 の 存
在 を 含 め た 病 態 を 当 初 か ら 説 明 し 両 親 の 受 容 の 混 乱 は 生 じ て い な い 。  
今 回 の 結 果 か ら 我 々 は 、 精 巣 、 核 型 に 関 し て 事 実 を 伝 え る 、 時 期 、
説 明 （ 文 脈 ）、 方 法 の 個 別 化 が 重 要 で あ る か 認 識 し た 。一 般 的 に 患 者 自
身 へ は 年 齢 、 精 神 的 成 熟 度 を 考 慮 し 徐 々 に 病 態 、 診 断 を 告 げ る よ う に
勧 め ら れ る が 、 可 能 な 限 り 、 事 実 を 説 明 し て い く 方 針 、 最 終 的 に は 成
人 ま で 完 全 に 病 態 を 正 し く 理 解 さ せ る と い う 説 明 の 根 幹 は 守 る べ き で
あ る 。  
一 方 で 、今 回 、本 症 の 養 育 性 女 児 と そ の 両 親 に 対 し 、X Y  と い う 核 型 、
精 巣 と い う 言 葉 を 用 い て 説 明 す る 際 の 危 険 性 が 示 さ れ た 。 養 育 性 女 児
と そ の 両 親 に 対 し て 、 核 型 、 精 巣 を 持 つ こ と を 伝 え る 際 に は 、 そ の 事
実 を 伝 え る の み な ら ず 、不 安 を 与 え に く い 説 明 に 配 慮 す る 必 要 が あ る 。
こ の こ と は 容 易 で は な く 、 症 例 ご と に 個 別 化 が 必 要 で あ る が 、 少 な く
と も 以 下 2 点 は ど の 症 例 に お い て も 共 通 し て 説 明 の 際 に 重 要 と 我 々 は
考 え て い る 。 第 一 に 、 性 分 化 に お け る 患 児 の 病 態 は 医 療 者 と し て 理 解
可 能 な 様 々 な 性 分 化 の 在 り 方 の 一 つ で あ る こ と 、 第 二 に 、 核 型 、 精 巣
の 有 無 に よ り 養 育 性 が 決 ま る も の で は な い こ と の 2 点 で あ る 。  
患 者 、 親 へ の 説 明 の 際 、 精 神 的 な サ ポ ー ト 、 カ ウ ン セ リ ン グ も 考 慮
す る 体 制 が 重 要 と 海 外 で は し ば し ば 指 摘 さ れ て い る 。 国 内 で は こ う し
た 体 制 は 取 れ て い な い 施 設 が 多 い の が 現 状 で あ る が 、 少 な く と も こ う
し た 視 点 を 実 際 に 担 当 医 師 が 持 つ こ と 、他 診 療 科 医 師 /看 護 師 に 同 席 し
て も ら う な ど は 可 能 で あ る 。 東 京 都 立 小 児 総 合 医 療 セ ン タ ー で は 幸 い
な こ と に 、 こ う し た 体 制 、 す な わ ち 小 児 内 分 泌 科 医 、 泌 尿 器 科 医 、 外
科 医 、 児 童 精 神 科 医 、 性 同 一 性 障 害 を 専 門 と す る 精 神 科 医 、 心 理 士 、
ソ ー シ ャ ル ワ ー カ ー 、 外 来 看 護 師 を 加 え た チ ー ム を 築 き 、 重 要 な 説 明
は 、 担 当 医 師 を 含 め た チ ー ム と し て 行 う こ と を 始 め た 。  
今 回 の 我 々 の 検 討 は 本 人 、 両 親 へ の 説 明 内 容 と 比 較 し 、 本 人 の 精 神
的 性 発 達 、性 自 認 、 両 親 、 本 人 の 受 容 を は じ め て 検 討 し た も の で あ る 。
し か し 、 今 回 の 検 討 に は 、 以 下 に 述 べ た よ う な 明 確 な 限 界 が あ り 、 確
定 的 な 結 論 を 出 す こ と は 難 し い 。 第 一 に 我 々 の 検 討 は 症 例 の 程 度 、 養
育 性 も 多 様 で あ り 全 体 と し て 症 例 数 が 十 分 と は 言 え な い 。 第 二 に 同 質
の 症 例 に 対 し 、 説 明 方 法 に よ る 比 較 を 行 う 前 方 視 的 検 討 で は な い 。 第
三 に 1 2 症 例 中 5 例 が 乳 幼 児 で あ る 。特 に 男 女 の 区 別 を 理 解 し に く い 乳
幼 児 で の 精 神 的 性 発 達 の 評 価 は 難 し い 。D S M -Ⅳ - T R で は 乳 幼 児 期 の 評 価
が 難 し い と さ れ 、 乳 幼 児 期 の 評 価 の 際 に 両 親 お よ び 主 治 医 の 主 観 が 入
り や す い 。 第 四 に 今 回 は 当 院 含 め 6 施 設 で の 検 討 で あ り 、 説 明 す る 医
師 も 異 な れ ば 、 説 明 方 法 が 施 設 間 で 異 な る 。  
 
結 論  
ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 に お け る 精 神 的 性 発 達 、性 自 認 に つ い て 、
完 全 型 で は 養 育 性 と 一 致 し 、 部 分 型 、 軽 症 型 で も 多 く の 例 で 養 育 性 に
一 致 す る と い わ れ て い る 。 今 回 の 結 果 は 過 去 の 報 告 と 同 様 で あ っ た 。
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本 人 へ は 思 春 期 年 齢 以 降 に 説 明 が 行 わ れ た が 、 説 明 に よ り 精 神 的 性 発
達 、 性 自 認 に 変 化 を き た す こ と は な か っ た 。  
本 研 究 か ら 養 育 性 女 児 の ア ン ド ロ ゲ ン 受 容 体 異 常 症 で は 、 精 巣 の 存
在 、 核 型 （ 4 6、 X Y） に つ い て 両 親 /本 人 に ど の 時 期 に 、 患 児 の ど の 年 齢
で 、 ど う い う 説 明 方 法 で 行 う べ き か の 個 別 化 が 重 要 で あ る こ と が 示 唆
さ れ た 。 今 後 、 よ り 多 症 例 、 多 施 設 で の 検 討 、 お よ び そ の 結 果 の 現 場
へ の フ ィ ー ド バ ッ ク が 必 要 で あ る 。  
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論文題名 アンドロゲン受容体異常症の精神的性発達と親の受容 
結果の要旨 
 今回、アンドロゲン受容体異常症が確定している12例とその親を対象に病態説明方法と、
その後の本人の精神的性発達、性自認、性的指向、性役割と本人、親の受容を後方視的に
検討した。本人の精神的性発達、性自認は養育性に一致し過去の報告と同様だった。精巣、
核型に言及した説明の後に、3例の親の受容に混乱が生じた。事実を説明するという医療の
原則を遵守するとともに、個々の症例に応じ的確な時期に、不安を与えにくい表現方法を
用い、核型、精巣について説明することが必要であると考えられた。 
本研究は養育性女児のアンドロゲン受容体異常症では、精巣の存在、核型について両親、
本人にどの時期に、どういう説明方法で行うべきかの個別化が重要であることを示し、博
士論文に値すると評価した。 
 
 
 
 
 
 
